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Генетическая причина синдрома Дауна была установлена Ле-
женом (Jerome Lejeune) и его коллегами, которые идентифи-
цировали дополнительную 21-ю хромосому у девяти детей с
этим синдромом. Чаще это результат полной трисомии 21-й
хромосомы, возникшей при нерасхождении хромосом в гаме-
тогенезе. Значительно реже встречаются транслокационные
формы (в таких случаях необходимо хромосомное исследо-
вание родителей при планировании последующей беремен-
ности), а также мозаичные.

Обычно синдром Дауна бывает заподозрен у ребенка при
рождении или в неонатальный период. У глубоко недоношен-
ных новорожденных диагностика синдрома может быть позд-
ней. Если синдром выявлен антенатально, решение о пролон-
гировании беременности принимает семья. 

Известные фенотипические признаки синдрома Дауна
разнообразны. Джон Лангдон Даун описал этот синдром как
умственную отсталость у пациентов с высокой чувствитель-
ностью к инфекциям и низкой продолжительностью жизни.
Два постоянных признака синдрома Дауна – умственная от-
сталость и неонатальная гипотония – могут сочетаться с ши-
роким спектром других аномалий, таких как врожденные
пороки сердца, желудочно-кишечного тракта, эндокринные
и гематологические дисфункции, задержка роста с кранио-
фациальными аномалиями, микроцефалией и психиатричес-
кими симптомами (Korenberg, et al., 1994). В то же время сов-
сем не обязательно присутствие всех описанных аномалий в
каждом конкретном ребенке.

Когнитивный уровень новорожденных с синдромом Дауна
может быть относительно высоким (IQ 70 к стандартному
IQ новорожденных 80) (Carr, 1995); отмечается низкий темп
развития, а не потеря уже приобретенных навыков. Отстава-
ние в психомоторном развитии обычно увеличивается на пол-
месяца с каждым месяцем хронологического возраста
(Hauser-Cram et al., 2001). Дефекты в экспрессивной речи
и снижение интеллектуального развития преобладают в ран-
нем и среднем дошкольном возрасте, принимая во внимание,
что невербальные, социальные и игровые приобретенные на-
выки остаются относительно постоянными (Sigman & Ruskin,
1999). К тому же, с улучшением медицинской помощи повы-
шается средняя продолжительность жизни людей с синдро-
мом Дауна, от 25 лет с 1983 до 49 лет в 1997, и в среднем уве-
личивается ежегодно на 1,7 года (Young, 2002).

Рост и развитие

Дети с синдромом Дауна имеют низкие темпы роста с рожде-
ния и до завершения периода роста, с наиболее низкими по-
казателями в младенчестве и юности. Причина задержки
роста не ясна. В среднем, рост женщин 145 см, а мужчин –
157 см. Отмечено, что дети с синдромом Дауна, воспитываю-
щиеся в семьях, выше сверстников, находящихся в специали-
зированных учреждениях. К году у таких детей отмечается
увеличение показателей среднего веса по отношению к рос-
ту, а чрезмерный вес – существенная проблема у взрослых с
синдромом Дауна.

Сердечно-сосудистая система

Одной из основных причин ранней смертности детей с син-
дромом Дауна являются врожденные пороки сердца, частота
которых, по данным литературы, достигает 50%. 

Среди пороков сердца наиболее часто встречается пери-
мембранозный дефект межжелудочковой перегородки, пер-
систирующий артериальный проток, дефект межпредсерд-
ной перегородки, общий открытый атриовентрикулярный
канал (АВК), тетрада Фалло и другие пороки, составляющие
менее 1 %. 

Особую роль играет ранняя диагностика врожденных по-
роков сердца, при этом обязательным является проведение
ультрасонографического обследования и своевременное (до
развития тяжелой недостаточности кровообращения) назна-
чение консервативного лечения или проведение хирургичес-
кой коррекции.

У взрослых с синдромом Дауна при отсутствии патологии
сердца в анамнезе возможно возникновение приобретенных
заболеваний, в том числе пролапса митрального клапана
с нарастанием его недостаточности. Также необходима про-
филактика бактериального эндокардита у пациентов с мит-
ральной регургитацией и особенно перенесших оперативное
вмешательство.

Слух, зрение, апноэ во сне

Больше половины взрослых с синдромом Дауна страдают
кондуктивной или нейросенсорной тугоухостью. Люди с неди-
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агностированным снижением слуха испытывают повышен-
ные трудности в обучении и при взаимодействии с окружаю-
щими. Для своевременного выявления проблем со слухом ау-
диометрическое исследование необходимо проводить не
реже одного раза в два года (Galley, 2005).

Апноэ во сне (обструктивное) встречается почти у полови-
ны людей с синдромом Дауна и не всегда врачами диагности-
руется. Храп во сне, сонливость, сон в необычных положени-
ях (на животе с подогнутыми коленями) могут быть
признаками апноэ. В этом случае не обойтись без отоларин-
гологического обследования и исследования сна для предо-
твращения таких осложнений, как легочная гипертензия и ле-
гочное сердце.

Офтальмологическое обследование показано всем детям
ежегодно, а взрослым с синдромом Дауна – один раз в два
года (Galley, 2005).

Иммунологические аспекты

Люди с синдромом Дауна часто имеют дефицит как клеточно-
го, так и гуморального иммунитета. Пациенты с частыми ин-
теркурентными заболеваниями должны быть консультирова-
ны иммунологом. Дефицит клеточного иммунитета играет
большую роль в развитии гингивита, периодонтита с потерей
зубов.

Дисфункции щитовидной железы

Гипотиреоз, включая врожденный, встречается примерно
у 10–40 % людей с синдромом Дауна (Galley, 2005). Неона-
тальный скрининг очень важен, принимая во внимание то
обстоятельство, что клинического осмотра может быть не-
достаточно, учитывая сложность диагностики гипотиреоза
у детей с синдромом Дауна частично из-за наложения приз-
наков. У взрослых с синдромом Дауна гипотиреоз может про-
текать под маской других заболеваний, поэтому оправдан
ежегодный контроль уровней тиреоидных гормонов. Лечение
субклинического гипотиреоза (повышение уровня тиреотроп-
ного гормона (ТТГ) при нормальных значениях Т4) спорно. 

Описана взаимосвязь субклинического гипотиреоза с гипо-
цинкемией и нормализация показателей ТТГ при восполне-
нии дефицита цинка. Повышенная частота приобретенных
болезней щитовидной железы приходится на возраст 30–50
лет (Smith D.S., 2001).

Слабость связочного аппарата

Известно, что у людей с синдромом Дауна слабый связочный
аппарат, что может приводить к таким нарушениям, как плос-
костопие, сколиоз и неустойчивость коленных суставов.
Признаки атлантоаксиальной нестабильности встречается
примерно у 13 % взрослых с синдромом Дауна, при этом кли-
нические симптомы отмечаются менее чем у 1,5 % (в этих слу-
чаях требуется хирургическое вмешательство). Несмотря на
то, что наблюдение пациентов с бессимптомной атлантоакси-
альной нестабильностью спорно, осторожность и, возможно,
уход из спорта, предусматривающего сгибание шеи (нап-
ример, прыжки в воду), в общем, рекомендованы. Рентгено-
логический скрининг атлантоаксиальной нестабильности
показан всем, желающим участвовать в специальных Олим-
пийских играх.

Репродуктивное здоровье

Женщины с синдромом Дауна могут иметь детей (Van Dyke
et al., 1995). Риск рождения у них ребенка с синдромом Дау-
на составляет 50 %, однако значительно выше риск развития
других врожденных аномалий у детей от женщин с синдро-
мом Дауна.

Мужчины с синдромом Дауна бесплодны. Почти у полови-
ны из них встречается гипогонадизм и крипторхизм, при этом
известно о повышенном риске развития тестикулярных гер-
минативных опухолей.

Умственное здоровье

Сочетание синдрома Дауна и болезни Альцгеймера пред-
ставляет для врача сложную задачу, как в диагностическом,
так и в лечебном плане. Клиническая картина болезни Альц-
геймера у людей с синдромом Дауна достаточно сложная,
учитывая преморбидное снижение когнитивных функций
и атипичность симптоматики.

По данным исследований, средний возраст манифестации
болезни Альцгеймера у взрослых с синдромом Дауна состав-
ляет 54,2 ± 6,1 года. По распространенности болезни Альц-
геймера среди людей с синдромом Дауна в литературе при-
водятся различные данные – от 6 до 75 %.

Для изучения этой проблемы необходимо большое коли-
чество научных исследований, особенно по лечению болезни
Альцгеймера у лиц с синдромом Дауна. 

В настоящее время изучается целесообразность противо-
воспалительной терапии, применения эстрогенов и ингибито-
ров секретаз (что может предупредить отложение b-амилоида
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и таким образом остановить развитие болезни Альцгеймера).
Изучаются возможности применения витаминов С и Е.

Уже проводятся исследования по профилактическому
использованию ингибиторов ацетилхолинэстеразы при синд-
роме Дауна и болезни Альцгеймера, однако этот метод тре-
бует более глубокой оценки.

* * *
Как показывает зарубежный опыт, улучшение медицинс-

кой помощи детям и взрослым с синдромом Дауна позволило
в значительной степени повысить качество и продолжитель-
ность их жизни. Внимательный подход, своевременная по-
мощь, а главное, профилактика сопутствующих заболеваний
позволят детям и взрослым с этим синдромом максимально
реализовать свой потенциал. 

В настоящем обзоре был представлен лишь краткий пере-
чень самых частых проблем, с которыми могут сталкиваться
педиатры и терапевты. В последующих номерах мы намере-
ны подробнее рассмотреть наиболее важные медицинские
аспекты с указанием патогенеза, способов лечения, а глав-
ное, возможных методов профилактики. 
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